Utilità dello screening ecografico delle cardiopatie congenite 

nelle gravide a basso rischio by Santonocito, N. et al.
Introduzione
Le Cardiopatie Congenite (CC) si presentano alla
nascita con una frequenza prossima al 2-8‰. Rappre-
sentano, oggi, una delle principali cause di mortalità e
morbilità neonatale (50%).
L’Ecocardiografia Fetale (EF) è oggi il metodo più
affidabile, innocuo e semplice per valutare l’integrità
anatomica e funzionale del cuore fetale (7).
Pur essendo tale, è attualmente considerato un test
diagnostico di II livello, e “consigliato” solo a talune
categorie di gravide ad alto rischio per cardiopatia
congenita (5).
Nelle gravide “a basso” rischio le linee guida
SIEOG prevedono solo lo studio delle 4-camere car-
diache, durante l’ecografia morfologica del II trimestre
(9). La scansione 4-camere, in realtà, consente già di
svelare circa il 70% delle cardiopatie congenite, ma la
sensibilità di tale esame è solo del 43-48%. Mentre con
le scansioni assi lunghi la sensibilità dell’esame sale al
78-81% (1). La frequenza delle cardiopatie congenite,
inoltre, è del 25-30% nelle gravide a rischio e del 70-
75% nelle gravide a basso rischio (4).
È necessario, dunque, identificare un test da poter
applicare “a tappeto” a tutte le gravide per poter sele-
zionare quelle da sottoporre al test diagnostico.
Nel nostro dipartimento siamo soliti effettuare a
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tutte le gravide che vi afferiscono, un test di screening
che prevede:
• Studio delle 4-camere
• Asse lungo sn
• Asse lungo dx
• Arco aortico.
Le stesse scansioni vengono poi valutate col color-
Doppler. Tale valutazione consente di confermare la
normalità o fornire maggiori dettagli in caso di car-
diopatie (8). Le gravide con test di screening positivo,
vengono inviate ad un centro di II livello di diagnosi
di cardiologia prenatale per l’ecocardio completo.
Materiali e metodi
Dal dicembre ’03 al settembre ’05 abbiamo effet-
tuato 1.030 test di screening su gravide, di epoca ge-
stazionale compresa tra la 20ª e 24ª settimana, a basso
rischio.
Il test è risultato positivo in 7 casi:
1. Tetralogia di Fallot
2. Canale atrio-ventricolare (CAV) incompleto
3. Truncus arteriosus
4. Trasposizione grossi vasi
5. Canale atrio-ventricolare (CAV) completo
6. -7. Due casi di difetto interventricolare (DIV).
Le gravide positive allo screening sono state sotto-
poste ad amniocentesi e ad esame ecografico morfo-
logico di II livello. In 4 casi vennero riscontrate altera-
zioni del cariotipo:
• Il truncus di I tipo era associato a trisomia 13 o
sindrome di Pateau.
• La tetralogia di Fallot, il CAV e il DIV membra-
noso a trisomia 21 o sindrome di Down.
L’esame ecografico morfologico di II livello ha ri-
scontrato anomalie morfologiche nel feto affetto da
trisomia 13 (piede a picozza, microcefalia, dilatazione
della cisterna magna), e in uno con sindrome di Down
(piedi torti). La quantità di liquido amniotico è risulta-
ta normale in tutti i casi. Fu effettuato inoltre il do-
saggio sierico di: anticorpi anti-toxoplasma, citomega-
lovirus, rosolia e coxackie.
L’esame ecocardiografico diagnostico di II livello
ha confermato in 6 dei 7 casi la diagnosi da noi effet-
tuata.
Nel caso del DIV della parte membranosa, ha evi-
denziato la presenza di un difetto interatriale tipo
Ostium I, il cosiddetto CAV incompleto.
In due casi ha aggiunto ulteriori dettagli: nel feto
con tetralogia di Fallot ha evidenziato l’assenza della
valvola polmonare, malformazione incompatibile con
la vita extrauterina.
Nel caso del CAV ha evidenziato la presenza di una
modesta insufficienza della valvola residua.
Risultati
La gravida con feto affetto da trisomia 13 associa-
ta al truncus decise di non proseguire la gravidanza. Le
altre decisero tutte di portare a termine la gravidanza.
Le pazienti furono sottoposte ad ulteriore ecocardio
fetale alla 28°e alla 32° settimana di gestazione e subi-
to prima del parto, ad ecografia ogni 30 giorni, al CTG
a partire dalla 34° settimana. L’ecocardio effettuato al-
la 28° settimana rivelò condizioni stabili e pressoché
simili al precedente in 4 dei 6 casi. Nel caso di tetralo-
gia di Fallot si notarono gravi segni di scompenso del
cuore dx. Un successivo controllo effettuato dopo so-
lo 15 giorni mostrò gravi segni di scompenso; il feto
morì dopo 2 giorni. Nel feto affetto da CAV comple-
to l’ecocardio della 32ª settimana mostrò lievi segni di
scompenso; la data del parto venne anticipata alla 35ª
settimana. I 5 parti avvennero nelle seguenti modalità:
i 2 casi di DIV della parte muscolare del setto venne-
ro espletati presso il nostro reparto, uno per via vagi-
nale alla 40ª settimana e uno per via addominale alla
39ª settimana. Il parto del neonato con CAV incom-
pleto e trisomia 21 avvenne con T.C. alla 38ª settima-
na, in una struttura di II livello. Il parto del feto con
CAV completo si attuò, con T.C., in una struttura di II
livello alla 35ª settimana.
Conclusioni
Da quanto emerso dalla nostra esperienza, si può
facilmente comprendere l’utilità di sottoporre tutte
le gravide ad un test di screening per le cardiopatie
congenite che ancora oggi, ricordiamo, rappresenta-
no la principale causa di mortalità neonatale per
malformazione congenita (50%) (11), riservando l’e-
same ecocardiografico completo, oltre alle pazienti
già considerate a rischio, anche a chi risultasse posi-
tivo allo screening (12). Infatti, se è vero che la pre-
senza di fattori di rischio per CC (Tabb. 1-2) aumen-
492
N. Santonocito e Coll.
TABELLA 1 - FATTORI DI RISCHIO MATERNI PER CAR-
DIOPATIA CONGENITA.
Fattori materni e/o familiari
Malattie ereditarie
Familiarità per cardiopatie congenite
Infezioni materne specie virali
Diabete insulino dipendente
Fenilchetonuria
Malattie autoimmuni
Assunzione di farmaci teratogeni
Esposizione ad agenti fisici 
Età materna avanzata
ta il rischio di nascita di figlio affetto del 2-5%, la
percentuale dei feti con CC in questa popolazione di
donne, non supera il 25-30%. Mentre la maggior
parte di esse, il 70-75% circa, viene riscontrato nelle
gravide che non presentano alcun fattore di rischio
(4). Il secondo motivo è il seguente: lo studio delle
sole 4 camere, così come già stabilito dalle linee gui-
da SIEOG, effettuato durante l’ecografia morfologi-
ca del II trimestre consente di svelare buona parte
delle cardiopatie diagnosticabili già con questa scan-
sione, ma ne esiste un’alta percentuale, diagnostica-
bile solo con lo studio degli assi lunghi (6). Non tut-
ti gli operatori che effettuano ecografie morfologi-
che, inoltre, hanno spesso un’esperienza adeguata
nello studio del cuore fetale (10). Lo screening, infi-
ne, favorisce, anche, la scoperta di anomalie del ca-
riotipo e morfologiche altrimenti misconosciute (2).
La possibilità di una diagnosi precoce offre, perciò,
su un piano terapeutico, un prezioso supporto circa
il management delle gravidanza e soprattutto del
parto (3).
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TABELLA 2 - FATTORI DI RISCHIO FETALI PER CARDIO-
PATIA CONGENITA.
Fattori fetali
Aberrazioni cromosomiche
Segni ecografici: sospetto alla scansione 4 camere
Aritmia fetale
Translucenza nucale positiva
Iposviluppo fetale precoce
Malformazioni extra-cardiache
Idrope fetale non immunologica
Gemellarità monocoriale
Anomalie del volume del liquido amniotico
Inadeguata o incompleta visualizzazione del cuore 
fetale alla ecografia 
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